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INTRODUÇÃO 

As leucemias correspondem a um grupo 

heterogêneo de neoplasias hematológicas origi-

nadas a partir de alterações genéticas em células 

precursoras da medula óssea, resultando em 

proliferação descontrolada de células anormais 

e comprometimento da hematopoese normal. 

Essas doenças podem ser classificadas de acor-

do com a linhagem celular acometida em mie-

loides ou linfoides, bem como em agudas ou 

crônicas, conforme a velocidade de evolução 

clínica (HOFFMAN et al., 2023; ARBER et al., 

2016; INCA, 2025; SEER, 2024).  

Nas últimas décadas, os avanços da Biolo-

gia Molecular permitiram maior compreensão 

dos mecanismos envolvidos na leucemogênese, 

possibilitando a identificação de alterações ge-

néticas específicas associadas ao desenvolvi-

mento, progressão e resposta terapêutica dessas 

doenças. Técnicas como PCR, RT-qPCR, FI-

SH, citometria de fluxo e sequenciamento de 

nova geração revolucionaram o diagnóstico he-

matológico, proporcionando maior sensibilida-

de e especificidade na detecção de alterações 

moleculares (CAMPANA, 2020; DÖHNER et 

al., 2017). 

Além do diagnóstico, essas metodologias 

são amplamente utilizadas no monitoramento 

da doença residual mínima e na definição de es-

tratégias terapêuticas individualizadas, contri-

buindo para a medicina de precisão e para a me-

lhoria dos desfechos clínicos dos pacientes.  

Diante desse contexto, o presente estudo 

tem como objetivo analisar a aplicação da Bio-

logia Molecular no diagnóstico e monitoramen-

to das leucemias, destacando as principais téc-

nicas utilizadas e sua relevância clínica na he-

matologia oncológica. 

MÉTODO 

Trata-se de uma revisão bibliográfica de ca-

ráter descritivo realizada por meio de pesquisas 

nas bases de dados PubMed, SciELO, LILACS 

e Google Acadêmico. Foram utilizados os des-

critores “Biologia Molecular”, “Leucemia”, 

“Diagnóstico Molecular”, “Monitoramento de 

Leucemias”, “Doença Residual Mínima”, 

“PCR”, “RT-qPCR” e “Marcadores Molecula-

res”, combinados pelos operadores booleanos 

AND e OR.  

Foram incluídos artigos científicos publica-

dos entre 2016 e 2026, nos idiomas português e 

inglês, disponíveis na íntegra e relacionados à 

aplicação da biologia molecular no diagnóstico, 

prognóstico e monitoramento das leucemias. 

Foram excluídos artigos duplicados, estudos in-

disponíveis na íntegra e publicações que não 

abordavam diretamente o tema proposto. Após 

a seleção, os estudos foram analisados critica-

mente e organizados de acordo com os princi-

pais tópicos abordados. 

RESULTADOS E DISCUSSÃO 

Bases moleculares das leucemias 

As leucemias estão associadas ao acúmulo 

de alterações genéticas e cromossômicas capa-

zes de interferir na diferenciação, proliferação e 

apoptose celular. Entre as alterações mais rele-

vantes destaca-se a formação do gene de fusão 

BCR-ABL1, resultante da translocação t(9;22), 

característica da leucemia mieloide crônica. A 

identificação dessas alterações tornou-se funda-

mental para o diagnóstico e monitoramento da 

doença (HUNGER; MULLIGHAN, 2015; BE-

ZERRA et al., 2022; SANTOS; SILVA, 2022). 

Técnicas de biologia molecular 

aplicadas às leucemias 

Reação em Cadeia da Polimerase (PCR) 

A PCR é uma técnica amplamente utilizada 

para amplificação de sequências específicas de 

DNA, permitindo a identificação de alterações 

genéticas relacionadas às leucemias. Sua eleva-

da sensibilidade possibilita detectar pequenas 

quantidades de material genético tumoral, sen-
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do amplamente empregada no diagnóstico mo-

lecular e monitoramento terapêutico (AL-

BERTS et al., 2022; MOURA et al., 2021). 

RT-Qpcr 

A RT-qPCR é utilizada para detecção e 

quantificação de transcritos gênicos específi-

cos, permitindo avaliar a carga tumoral e moni-

torar a doença residual mínima. Entre suas apli-

cações destaca-se a quantificação do transcrito 

BCR-ABL1 e outros genes de fusão associados 

às leucemias (OLIVEIRA et al., 2008). 

Hibridização in situ por Fluorescência 

(FISH) 

A técnica FISH possibilita identificar alte-

rações cromossômicas específicas por meio de 

sondas fluorescentes, sendo amplamente utili-

zada para detecção de translocações, deleções e 

rearranjos cromossômicos associados às neo-

plasias hematológicas.  

Sequenciamento de Nova Geração 

(NGS) 

O sequenciamento de nova geração permite 

analisar simultaneamente múltiplas regiões do 

genoma, identificando mutações associadas ao 

prognóstico e à resposta terapêutica. Essa tec-

nologia representa um importante avanço para 

a medicina personalizada em hematologia 

(KIM et al., 2023; MADACI et al., 2023; MA-

LARD et al., 2021). 

Citometria de Fluxo 

A citometria de fluxo é fundamental para a 

imunofenotipagem das células leucêmicas, per-

mitindo sua classificação e monitoramento. 

Além disso, constitui uma das principais ferra-

mentas para avaliação da doença residual mí-

nima.  

 

Diagnóstico molecular e monitoramento 

da doença residual mínima 

A incorporação das técnicas moleculares ao 

diagnóstico hematológico permitiu identificar 

alterações genéticas com maior precisão, con-

tribuindo para a classificação das leucemias e 

definição prognóstica. Além disso, o monitora-

mento da doença residual mínima tornou-se um 

importante indicador da resposta terapêutica e 

do risco de recaída (SCHUURHUIS et al., 

2018; PAVLU et al., 2017). 

Aplicação molecular nas leucemias 

mieloides e linfoide 

Nas leucemias mieloides, destacam-se mu-

tações nos genes FLT3, NPM1 e a fusão PML-

RARA, que apresentam relevância prognóstica 

e terapêutica. Já nas leucemias linfoides, altera-

ções como BCR-ABL1, NOTCH1 e NUP214-

ABL1 auxiliam na classificação da doença e na 

escolha de terapias-alvo (STONE et al., 2017). 

Prognóstico, terapias-alvo e perspectivas 

futuras 

A identificação de alterações moleculares 

específicas permitiu o desenvolvimento de tera-

pias direcionadas, como os inibidores de tiro-

sina quinase utilizados em pacientes portadores 

do gene BCR-ABL1. Paralelamente, o avanço 

do NGS e da Inteligência Artificial vem ampli-

ando a capacidade diagnóstica e prognóstica da 

hematologia moderna, favorecendo estratégias 

terapêuticas cada vez mais individualizadas. 

CONCLUSÃO 

A Biologia Molecular consolidou-se como 

ferramenta indispensável no diagnóstico e mo-

nitoramento das leucemias. Técnicas como 

PCR, RT-qPCR, FISH, citometria de fluxo e 

NGS proporcionam elevada sensibilidade na 

identificação de alterações genéticas e cromos-

sômicas, contribuindo para diagnósticos mais 

precisos, melhor estratificação prognóstica e 

monitoramento da doença residual mínima. 

Além disso, essas metodologias possibilitam a 

aplicação da medicina personalizada por meio 

da utilização de terapias-alvo específicas. Os 
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avanços tecnológicos observados nos últimos 

anos demonstram que a integração entre biolo-

gia molecular, bioinformática e inteligência ar-

tificial tende a ampliar ainda mais a precisão 

diagnóstica e a eficácia terapêutica, contribuin-

do para melhores desfechos clínicos e qualidade 

de vida dos pacientes acometidos por leuce-

mias.  
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